















素学的診断，遺伝子診断の組み合わせで確定診断される。欧米の MCAD 欠損症の 90%以上を
























かった M274Vでは K329Eのような高温条件下での著明な活性低下がみられた。 
 MCAD欠損症のマススクリーニング陽性者には急性発症のリスクの高いものとそうでない
ものが含まれている可能性がある。本検討から，従来からの陽性者白血球を用いた酵素診
断の有用性が確認され，遺伝子解析結果と組み合わせることで陽性者の発症リスク評価の
一助となることが明らかとされた。 
 
